Zespot dysmorfii twarzy, anoreksji, kacheksji, wad
oczu i skory
Kod Orpha: 1969 Kod OMIM:

Opis choroby *

Definicja

*Zespot dysmorfii twarzy, anoreksji, kacheksji, wad oczu i skéry jest rzadkim, genetycznie
uwarunkowanym zespotem mnogich wad wrodzonych/zespotem dysmorficznym, ktory
charakteryzuje sie dysmorfig twarzy (tagodne opadanie powiek, z6tte kepki powiek, zadarte
nozdrza, rozszczepiony czubek nosa, krotkie podniebienie), ciezkim zanikiem miesni i
wyniszczeniem, barwnikowym zwyrodnieniem siatkowki, licznymi plamami soczewicowatymi i
typu café-au-lait oraz tagodng syndaktylig dotyczacg tkanki miekkiej. Dodatkowe cechy to
mowa nosowa, asymetria klatki piersiowej, klatka piersiowa wydrgzona, szpotawos¢ kolan,
ptaskostopie i rak brodawkowaty tarczycy wraz z jej rozlanym powiekszeniem. Od 1984 roku
w literaturze nie ma nowych opiséw.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Zespo6t wad FACES syndrome

wrodzonych Zespot Friedmana i Goodmana
Friedman-Goodman syndrome

1969 : Q87.0

Kod ICD11

*Zrodio
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=1969

Rozszerzony opis choroby

Brak opisu rozszerzonego dla tej choroby. Opracowanie w toku.
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